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UVOD DO OBECNE GENETIKY



GENETIKA

zabyva se zkoumanim zakonitosti
dedi¢énosti a promeénlivosti organismu
dedicnost a promenlivost souvisi se
schopnosti rozmnozovat se

rozmnozovani je schopnost organismu
vytvaret nove generace organismu s tymiz
druhovymi vlastnostmi jako maji organismy
rodiCovske



TYPY ROZMNOZOVANI

nepohlavni — novy jedinec vznika z jediné
puvodni buniky nebo Casti tkané a je
geneticky identicky s rodiCovskym jedincem
= klon

pohlavni — novy jedinec vznika splynutim
pohlavnich bunek (gamet)



HISTORIE

Johann Gregor Mendel (1822-1884)

hybridizacni pokusy na hrachu

nededi se pfimo znaky, ale ,vlohy® pro ne
dominantni a recesivni znaky, alely
Mendelovy zakony (viz dale)

znovuobjeveni Mendelovy prace ve 20.
stoleti

William Bateson (1861-1920)
termin ,genetika” (1906)
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prace o chromozomech

modelovy organismus Drosophila melanogaster
(octomilka)

1. Nobelova cena za genetiku
James D. Watson a Francis H. Crick

model dvousroubovice DNA (195je= e r—

Nobelova cena




HISTORIE

1956 — stanoven pocet chromozomu v lidské
bunce

1965 — sekvenovan genom kvasinky

2003 — kompletni sekvence lidskeho genomu
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http://cs.wikipedia.org/wiki/Lidsk%C3%BD_genom



GENETIKA NA MOLEKULARNI UROVNI

nositelkami genetické informace jsou
nukleove kyseliny

DNA — deoxyribonukleova kyselina
(RNA - ribonukleova kyselina)

stavebnimi jednotkami DNA jsou nukleotidy

stavba nukleotidu: organicka baze + petiuhlikaty
cukr (deoxyribosa) + fosfat (kyselina
trihydrogenfosforecna)



GENETIKA NA MOLEKULARNI UROVNI

baze obsazené v molekule DNA

adenin (A)

thymin (T)

guanin (G)

cytosin (C)
nukleotidy jsou spojeny prostrednictvim
fosfatu v polynukleotidove retezce

molekula DNA je tvorena dvema retezci ,
ktere tvori pravotocCive vinutou
dvousroubovici



GENETIKA NA MOLEKULARNI UROVNI

baze jsou tzv. komplementarni
adenin — thymin (2 vodikové vazby)
guanin — cytosin (3 vodikove vazby)

ve dvousroubovici stoji komplementarni baze vzdy
naproti sobe, toto je podstata genetickeho kodovani

replikace DNA

ucinkem enzymu DNA-polymerazy dojde k poruseni
vodikovych vazeb mezi retezci

kazdy retézec slouzi jako matrice (vzor), prirazuji se
na nej volné komplementarni nukleotidy

vzniknou dve dceriné molekuly DNA, identicke s
puvodni makromolekulou



GENETIKA NA MOLEKULARNI UROVNI
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GENETIKA NA MOLEKULARNI UROVNI

replikace DNA

DNA REPLICATION  ..iconservative
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GENETIKA NA MOLEKULARNI UROVNI

ribonukleova kyselina (RNA)
jednovlaknové makromolekuly mensi nez DNA

stavba: organicka baze + peétiuhlikaty cukr ribosa +
fosfat

baze
adenin (A)
guanin (G)
cytosin (C)
uracil (U)

vice typu RNA (ribozomalni, mediatorova,
transferova)

funkce pri syntéze bilkovin



GENETIKA NA MOLEKULARNI UROVNI

gen (vioha)

jednotka zodpovedna za vznik dedicnée
viastnosti

Z hlediska molekularni biologie — usek
makromolekuly DNA, ktery svym poradim
nukleotidu ur€uje poradi aminokyselin v bilkoviné
nebo poradi nukleotidu v molekulach RNA



GENETIKA NA BUNECNE UROVNI

genetika prokaryoticke bunky
bunka nema typicke jadro, ale nukleoid

genetickou informaci nese jedina molekula DNA
uzavrena do kruhu

genetika eukaryoticke bunky

jaderny genom je ulozen na jednotlivych
chromozomech

na stavbé chromozomu se podili DNA a bilkoviny
(histony)

pocet a tvar chromozomu jsou pro kazdy druh
organismu charakteristické a konstantni



GENETIKA NA BUNECNE UROVNI

stavba chromozomu
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GENETIKA NA BUNECNE UROVNI

v jadre telove (somatickeé) bunky se nachazi
chromozomy po zcela shodnych dvojicich —
maji stejny tvar a velikost, obsahuji stejne geny,
nlerlnusi ale obsahovat stejnou formu genu —
alelu

oznacujeme je jako homologicke
chromozomy, jeden pochazi ze samci pohlavni
bunky a jeden ze samici

jadra pohlavnich bunek obsahuji jen jednu sadu
chromozomu — jsou haploidni (n), somaticke
bunky jsou diploidni (obsahuji dve sady
chromozomu, 2n)



GENETIKA NA BUNECNE UROVNI

kazda bunka obsahuje kompletni genovou vybavu, kterou
prostrednictvim chromozomu predava svym dcefinym
bunkam

pfi neprfimém jaderném déleni — mitdéze — zustava pocet
chromozomu stejny (2n), ze somatickych b~ ™" sapeie. Pairing of
opé&t somatické buriky romeTaee rompsemes
pri pohlavnim rozmnozovani probiha Pater
redukcni jaderne deleni — meioéza — |
homologické pary chromozomu se rozchaz

do vznikajicich pohlavnich bunek (gamet),
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tento rozchod se nazyva segregace '

pri meidze dochazi k procesu crossing-ov x x
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GENETIKA NA UROVNI ORGANISMU

gen (vloha) — usek DNA obsahujici informaci pro vznik
urcitého znaku, konkretni forma genu se nazyva alela,
kazda somaticka bunka obsahuje dve alely jednoho genu

soubor vSech genu v bunce = genotyp
gen + Cinitelé prostredi = znak (vlastnost)
soubor vSech znaku organismu = fenotyp

typy znaku
morfologické — velikost a tvar tela
funkcni — schopnost biologicke aktivity; (u Clovéka dale znaky
psychické)

nebo
kvalitativni (znaky o ruzné kvalité — barva kvétu, krevni
skupina)
kvantitativni (spojité vyjadfeni — velikost plodu, télesna
vysSka)



GENETIKA NA UROVNI ORGANISMU

DEDICNOST KVALITATIVNICH ZNAKU

casto podminéno jedinym genem — monogenni
znak (krevni skupina, barva oci, barva kvétu
hrachu)

geny velkého ucinku — nejsou ovlivnitelne
prostredim



GENETIKA NA UROVNI ORGANISMU

homozygot — jedinec, ktery ma v konkretnim genu
obé alely shodne

heterozygot — nese dve rozdilné alely daného genu

alela, ktera se fenotypove projevi u homozygotniho |
heterozygotniho jedince je dominantni

alela, ktera se projevi jen v homozygotnim stavu je
recesivni

je-li znak urCen dvéma soucasne dominantnimi
alelami, hovorime o kodominanci (krevni skupiny O,
A, B, AB)

neuplna dominance — intermediarita — heterozygot

je fenotypové odliSny od homozygotu (homozygotni
jedinci maji kvety Cervené nebo bilé, heterozygotni

0o v V 4
riizova)\



GENETIKA NA UROVNI ORGANISMU

Monohybridni kfizeni v prvni generaci

(monohybridni = sledujeme jeden znak)
rodi€e (P): dominantni homozygot (AA) —

tvofi gamety jednoho typu (A)
recesivni homozygot (aa) — tvori

gamety jednoho typu (a)

potomstvo v prvni generaci (F1): pouze

heterozygoti (Aa)

Monohybridni kfizeni v druhé generaci
rodice (F1): heterozygoti (Aa) — tvofi dva typy

gamet (A, a) v pomeéru 1:1
potomstvo (F2): dominantni homozygoti

(AA), heterozygoti (Aa) a recesivni
homozygoti (aa) v poméru 1:2:1

gamety: A A
a Aa Aa
a Aa Aa

gamety: A a
A AA Aa
a Aa aa




GENETIKA NA UROVNI ORGANISMU

Fenotyp potomstva pfri uplné dominanci (barva kvéti hrachu)
dominantni alela — Cervena barva, recesivni alela — bila barva, heterozygot — Cerveny

F1 A A F2 A a
a A
a a

Fenotyp potomstva pfi neuplné dominanci (barva kvétu hlediku)
dominantni alela — €ervena barva, recesivni alela — bila barva, heterozygot — rizovy

F1 A A F2 A a
a Aa Aa A Aa
a Aa Aa a aa




GENETIKA NA UROVNI ORGANISMU

Mendelovy zakony

l. Kfizenci ze vzajemného krizeni dvou rozdilne
homozygotnich rodiCu jsou vzdy heterozygotni,
fenotypové stejni = zakon o uniformité hybridu.

Il. Pri kfizeni heterozygotnich rodicu Ize genotypy i
fenotypy noveé vzniklych jedincu vyjadrfit pomérem
malych celych Cisel.

lll. Pfi vzajemném kfizeni vicenasobnych
heterozygotnich hybridu (polyhybridu) vznikne mezi
alelami sledovanych genu tolik kombinaci, kolik je
teoreticky moznych matematickych kombinaci mezi
vzajemne nezavislymi veliCinami.




GENETIKA NA UROVNI ORGANISMU

Dedicnost a pohlavi

pomér pohlavi u gonochoristu (organismu s
oddelenymi pohlavimi) je 1:1 =>jedno pohlavi je
zalozeno homozygotne, druhé heterozygotne
chromozomova sada se lisi v jednom paru
chromozomu, tzv. pohlavni chromozomy
(heterochromozomy, gonozomy)

parovy heterochromozom X

neparovy heterochromozom Y

homogametni pohlavi (XX) vs. heterogametni pohlavi
(XY)
ostatni (nepohlavni) chromozomy nazyvame



GENETIKA NA UROVNI ORGANISMU

Typy chromozomového ur€eni pohlavi u zivoCichu

typ sav€i (Drosophila)
Q je homozygotni (XX)
d' je heterozygotni (XY) X XX XX
potomstvo 1:1
tento typ se vyskytuje
u savcu, plazu, obojzivelniku, vétSiny hmyzu atd.

typ ptaci (Abraxas)
d' je homozygotni (XX)
Q je heterozygotni (XY)
tento typ se vyskytuje u ptaku, nékterych ryb a motylu

gamety X X

Y XY XY




GENETIKA NA UROVNI ORGANISMU

DEDICNOST KVANTITATIVNICH ZNAKU
podminéno velkym pocCtem genu — polygenni
znak (telesna vyska)
geny malého uc€inku — jsou snadno ovlivnitelné
prostredim

velké mnozstvi kombinaci alel — mnoho ruznych
genotypu, spolu s pusobenim prostredi mnoho
fenotypu



GENETIKA NA UROVNI ORGANISMU

Mimojaderna dedicnhost

vétsina geneticke informace bunky je ulozena v
jadre (u prokaryot v nukleiodu)

malé mnozstvi DNA je ulozeno mimo jadro v
mitochondriich a chloroplastech (u prokaryot v
plazmidech)

dedi se pouze v materske linii (pri oplozeni se do

Q@ gamety dostava ze 4 gamety pouze jaderna
DNA)



GENETIKA NA UROVNI ORGANISMU

Geneticka proménlivost

faktory podminujici proménlivost genotypu jsou:
segregace, rekombinace, spojovani parovych alel pri
oplozeni — nemeni se pocet a typ alel, vznikaji pouze
nove kombinace

procesy, pri kterych se meni pocet a typ alel (méni se
kvalita a kvantita genu) se nazyvaji mutace

spontanni mutace — vznikaji nahodile s pravdépodobnosti cca
108 pro jeden gen na jednu generaci

indukované mutace — vyvolany pusobenim mutagennich
Cinitelt (fyzikalni mutageny — rentgenove, UV zareni; chemickeé
mutageny — aromatické chlorované derivaty, alkaloidy, kationty
téZzkych kovu)

typy mutaci (podle rozsahu)
genoveé

chromozomoveé



GENETIKA NA UROVNI ORGANISMU

Genové mutace

zasahuji jednotlivé geny
maji molekularni podstatu (chyba v poradi bazi v
DNA)

vzacne

Chromozomové mutace (chromozomove

aberace)
meéni strukturu chromozomu (ztrata, zdvojeni,
prevraceni useku chromozomu, premisténi ¢asti
chromozomu na jiny chromozom, rozpad
chromozomu)
mohou byt prekazkou normalniho prubéhu meidzy,
vznikaji sterilni gamety (u ¢lovéka se odhaduje, ze



GENETIKA NA UROVNI ORGANISMU

Genomové mutace
meéni pocCet chromozomu v burice
polyploidie (znasobeni poCtu celych
chromozomovych sad — 3n, 4n, atd.); Casta zvlaste u
rostlin, prenasena do dalsich generaci
aneuploidie (chybi nebo prebyvaji urcite
chromozomy — 2n + 1, 2n — 1, atd.); zpusobuje
zavazné poruchy (Downuv syndrom, Edwardsuv
syndrom), jedinci jsou veétsinou sterilni

vetsina mutaci sve nositele poskozuje, jen
nepatrna cast je pro sveho nositele vyhodna, ta
se pak stava zdrojem dedicne promenlivosti



GENETIKA CLOVEKA

Clovék ma 23 paru chromozomu (22 paru
autozomu, 1 par gonozomu XX nebo XY)
plati stejné geneticke zakony

nelze zkoumat experimentalné (hybridizaci —
Krizenim)

pouzivaji se pozorovaci metody

genealogicky vyzkum (zkoumani nekolika generaci
jednoho rodu)

populacni vyzkum (vzorek urcité populace)
gemellilogicky vyzkum (dédi¢nost u dvojcat)

+ zjiStovani karyotypu (mikroskopicky obraz
chromozomu)



GENETIKA CLOVEKA

Dedicnée choroby a dispozice
genotyp Cloveka podminuje zdravotni stav
dedicné dispozice — choroba je podminena
geneticky, ale k jejimu vzniku je potreba
pusobeni urcitého Cinitele prostredi (alergie,
neurozy, vysoky krevni tlak)
dedicné choroby — vyvolany mutacemi, vliv
prostredi je takrka nulovy



GENETIKA CLOVEKA

Downlilv syndrom

priCina: trizomie 21. H N/ 7\~
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http://www.stefajir.cz/



GENETIKA CLOVEKA

Edwardsuv

syndrom
pri¢ina: trizomie 18. A
chromozomu | ﬁf ﬂ"{“
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GENETIKA CLOVEKA

Hemofylie
dedicna porucha srazlivosti krve
vazana na chromozom X
Zeny jsou pouze prenasecky (bunkam staci
jediny zdravy chromozom X, choroba se
neprojevi)
muz vzdy onemocni (ma jen jeden chromozom
X, choroba se projevi)

Daltonismus

barvoslepost
dedi se na stejném principu jako hemofylie



